患儿，女，9岁。因发热、面色苍白于2013年1月入院。查体：面色苍白，无皮肤、黏膜出血点，颈部、腋下可触及多个肿大淋巴结，最大1 cm×2 cm，活动度可，心、肺未见异常，肝脾无肿大。血常规：WBC 19.91×10^9^/L，HGB 79.2 g/L，PLT 70×10^9^/L。骨髓象：幼稚淋巴细胞占0.670，诊断为急性淋巴细胞白血病（ALL）。流式细胞术免疫分型：普通型B-ALL。染色体核型：60, XXX，+1，+4，+4，+5，+6，+8，+8，+9，+10，+11，+14，+21，+21\[13\]。FISH检测TEL-AML1融合基因，显示1红5\~10个绿色信号（[图1A](#figure1){ref-type="fig"}），提示TEL-AML1融合基因阴性、AML1基因扩增伴TEL基因缺失。予以VDLP（长春新碱、柔红霉素、左旋门冬酰胺酶、泼尼松）方案诱导治疗，化疗第8天外周血幼稚淋巴细胞未见，第15天骨髓幼稚淋巴细胞占0.240，第33天骨髓增生低下，未见幼稚淋巴细胞。诱导治疗后获完全缓解，后续给予2个疗程CAM（环磷酰胺、阿糖胞苷、6-巯基嘌呤）方案巩固治疗，再次复查骨髓，未见幼稚淋巴细胞，按标准方案治疗后患儿进入维持治疗阶段。2014年7月患儿因发热39.5 °C，无寒战、咳嗽、呕吐、发绀、呼吸困难等表现，无鼻出血、便血、齿龈出血等症状，后给予"头孢他啶"等治疗后，发热高峰下降，但体温仍有反复。查血常规示白细胞和血小板偏低，再次入住我院。查体：体温36.1 °C，脉率95次／min，呼吸20次／min，体重35 kg，血压：85/50 mmHg（1 mmHg=0.133 kPa）。皮肤、黏膜色泽正常，无皮疹，全身可见散在出血点，无水肿，浅表淋巴结不肿大。巩膜无黄染，口唇红，心肺未见异常，肝脾无肿大。实验室检查：WBC 1.48 × 10^9^/L，中性粒细胞占0.298，淋巴细胞占0.379，单核细胞占0.324，RBC 2.56×10^12^/L，HGB 93 g/L，PLT 35×10^9^/L。肝功能：总蛋白64.8 g/L，白蛋白39.0 g/L，球蛋白25.8 g/L，总胆红素8.1 µmol/L，直接胆红素2.5 µmol/L，间接胆红素5.6 µmol/L，ALT 21 U/L，AST 32 U/L，ALP 1 032 U/L，GGT 29 U/L，LDH 375 U/L，尿素氮4.10 nmol/L，血肌酐43.3 µmol/L，C-反应蛋白86.1 mg/L。骨髓检查示ALL复发骨髓象。脑脊液：未见幼稚细胞。流式细胞术免疫分型：普通型B-ALL. RT-PCR检测融合基因：TEL-AML1、BCR-ABL、TCF3-PBX1、AF4 MLL阴性；FISH检测TEL-AML1融合基因：显示1红5\~10个绿色信号（[图1B](#figure1){ref-type="fig"}），提示TEL-AML1融合基因阴性，AML1基因扩增伴TEL基因缺失。进行化疗后病情再次获得缓解，目前正在随访中。

![FISH检测TEL-AML1融合基因显示AML1扩增伴TEL缺失（×1 000）\
A：治疗前；B：复发后](cjh-36-07-569-g001){#figure1}
